
Generalistes : les malades vous 
demandent de douter ! 

, qui a cree I’association rationale du syndrome de I’X fragile 
(Le Goeland) et preside I’Alliance Maladies Rares, exprime les attentes 
des patients en matiere de soins. 


Propos recueillis par Catherine Holue 



Le 2 e Plan national maladies rares est-il de nature 
a repondre aux attentes des patients ? 

Apres des mois d’attente et un long travail d’elaboration com- 
mune, ce second Plan est en demi-teinte. Le l er Plan (PNMR1) 
avait permis des avancees majeures pour les malades avec 
notamment la creation des centres de reference et de competen- 
ces, la labellisation des laboratoires de diagnostic, la creation de 
la Plateforme Maladies Rares ( v . encadre ci-contre). Nous atten- 
dions done un 2 e plan ambitieux. Celui-ci comporte des points 
positifs : l’organisation de filieres de sante structurant la recher- 
che, le developpement therapeutique et la prise en charge des 
malades en se fondant sur les 18 groupes de maladies decrits 
dans Orphanet, ainsi que la creation d’une fondation de recher- 
che « Maladies rares ». Autre mesure essentielle, le developpe- 
ment des protocoles nationaux de diagnostic et de soins 
(PNDS), elabores par les centres de reference en lien avec la 
Haute Autorite de sante : 39 PNDS existaient en 2010, plus de 
200 sont prevus d’ici 2014. Mais ce plan comporte aussi des 
imprecisions, de nombreuses mesures n’etant decrites qu’en ter- 
mes d’objectifs generaux sans definition des moyens necessaires 
a leur mise en oeuvre. Des enjeux essentiels ne sont pas suffisam- 
ment pris en compte tels que Fimportance des etudes epidemio- 
logiques et du depistage, la question du medicament orphelin, 
l’organisation de la prise en charge et l’accompagnement des 
malades, le nombre d’assistants de recherche clinique. . . 

L’errance diagnostique vecue par beaucoup de malades 
demeure I’une de vos principales preoccupations 

En effet. Notre experience quotidienne, confirmee par l’etude 
menee aupres des families il y a 2 ans en Languedoc-Roussillon 
(v. encadre ci-apres), montre que cette errance dure toujours 


« Les maladies sont rares 
mais les malades 
nombreux » 

C ) est le leitmotiv des associations de malades que regroupe 
I’Alliance Maladies Rares, creee le 24 fevrier 2000. Ce collectif 
rassemble aujourd’hui 200 associations de malades ainsi que des 
malades isoles, « orphelins » dissociation, soit au total 2 millions de 
patients souffrant d’environ 2 000 pathologies rares. 

L'Alliance s’est donne comme missions essentielles de faire connaltre 
et reconnaitre les maladies rares, d’ameliorer la qualite et I’esperance 
de vie des personnes malades et de promouvoir I’espoir de guerison 
par la recherche. En 2005, elle a cree ses premieres antennes 
regionales qui permettent de multiplier les actions de proximite et de 
rompre I’isolement des families. Au niveau national, elle represente les 
malades au sein de I’Agence frangaise de securite sanitaire des 
produits de sante, de la Conference nationale de sante, du Collectif 
interassociatif sur la sante, de la Haute Autorite de sante, etc. 

L'Alliance Maladies Rares fait partie de la Plateforme Maladies Rares,* 
creee en 2001 dans les locaux de I’hopital Broussais (Paris 14 e ). Celle- 
ci comprend aussi la Federation europeenne dissociations de 
malades Eurordis, Maladies Rares Info Services, Orphanet et le GIS 
Institut des maladies rares (structure de coordination et d’impulsion de 
la recherche sur les maladies rares), qui va devenir la Fondation 
maladies rares. 

* http://www.plateforme-maladiesrares.org/ - http://www.alliance-maladies- 
rares.org 
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entre 1 et 5 ans pour les deux tiers des malades. Autrement dit, 
un enfant ne avec une maladie rare pour laquelle il n’existe pas 
de depistage neonatal peut etre diagnostique a Page de 5 ans 
seulement. Face a des signes d’apparence banale et chroniques, 
les medecins de premier recours pensent rarement a une mala- 
die rare et invoquent souvent une raison psychologique, notam- 
ment chez un adulte. Ce que nous leur demandons, c’est d’adop- 
ter la « pedagogie du doute ». Quand ils ne savent pas 
interpreter les signes observes, et sachant que 80 % des mala- 
dies rares sont d’origine genetique, ils doivent oser passer le 
relais au centre de genetique le plus proche, plutot que d’en- 
voyer leur patient chez le « psy ». Nous regrettons aussi que la 
base de donnees Orphanet soit insuffisamment connue, alors 
qu’il suffit de decrire les symptomes constates pour obtenir des 
informations. C’est pour interpeller les soignants et les institu- 
tions dans les regions que l’Alliance s’est dotee de delegues 
regionaux. Ces derniers ont par exemple diffuse une plaquette 
intitulee Et si c’etait une maladie rare. C’est la question que 
doivent se poser les medecins. 

En quoi faut-il egalement ameliorer la coordination 
du parcours de soins des malades? 

Les maladies rares necessitent une prise en charge pluridiscipli- 
naire par des neurologues, geneticiens, ORL, ophtalmologistes, 
cardiologues, etc. Or, les patients regrettent souvent que ces 
specialistes ne communiquent pas suffisamment entre eux, ne 
mettent pas en relation leurs resultats et n’informent pas les 
medecins de famille, ce qui rend difficile un suivi global du 
patient. La creation de reseaux et de centres de ressources, tels 
que PRIOR a Angers et VADLR a Montpellier (v. p. 87) , doit 
ameliorer cette coordination. Nous esperons aussi beaucoup des 


protocoles nationaux, du dossier medical personnel et du deve- 
loppement de la telemedecine. 

Au cours de leur vie, une partie des malades sont aussi confron- 
tes a des refus de soins de la part de certains medecins generalis- 
tes, infirmiers et kinesitherapeutes, qui peuvent etre decoura- 
ges ou effrayes par des prises en charge lourdes et souvent 
complexes. La question de la tarification du temps passe a reali- 
ser ces actes se pose. 

Enfin, le parcours de soins doit aussi integrer une prise en 
charge psychologique, dont la moitie des patients a besoin au 
cours de sa vie, mais aussi la plupart des meres d’enfants 
malades. 

Quelles sont vos priorities pour I’annee a venir? 

Nous entendons jouer un role actif dans le comite de suivi et de 
prospective du 2 e Plan pour mettre en oeuvre des actions 
concretes qui soient de vraies reponses a la situation des 
malades. Nous voulons faire reconnaitre le role primordial de 
l’aidant familial, qui s’arrete souvent de travailler, a besoin de 
lieux de repit, met en jeu sa responsabilite, a des problemes de 
retraite... Nous souhaitons aussi promouvoir les programmes 
d’education therapeutique du patient consacres aux maladies 
rares, qui sont tres peu nombreux a ce jour et doivent etre por- 
tes par des professionnels de sante. Enfin, F Alliance va poursui- 
vre ses actions nationales de communication sur les maladies 
rares, et son travail d’information et de formation dans les 
regions. • 


Viviane Viollet n’a pas transmis de declaration de conflit d’interets. 


Temoignages de malades 


D ) apres Attentes etbesoins des malades et des families. Etude menee par le Centre d’etude regional 

sur les inadaptations (CREAI) de Languedoc-Roussillon aupres de 444 families touchees par 166 pathologies 
differentes, juillet 2009. 


« Quinze annees se sont 
ecoulees avant que I’on m’envoie 
dans un hopital ou I’on fait 
des recherches pour ce genre 
de maladie, ce fut un veritable 
parcours du combattant. » 

« Tous les specialistes auxquels 
j’etais adressee renvoyaient 


systematiquement un diagnostic 
de troubles psychologiques. » 

« Quand les medecins savent 
que j’ai la sarcoidose, on colle 
tout dessus, le moindre mat 
de nuque, la moindre migraine, 
les chevilles, les entorses, 
la fatigue. Je souhaiterais etre 


consideree en tant que patiente 
et pas comme M me Sarcoidose. » 

«Au debut de ma maladie, 
chaque special iste, et ils sont 
nombreux, compte tenu 
des organes touches, gardait 
les resultats et il n’y avait pas 
de centralisation. Aujourd’hui 


je me bats pour que chaque 
resultat soit transmis 
a ma generaliste pour qu’elle 
centralise tout. » 

« J’aimerais etre plus 
renseignee sur ce syndrome 
pour connaitre son evolution, 
s’il est transmissible a mes 
enfants, s’il y a un espoir 
de guerison, etc. 

Autant de questions restees 
sans reponse! » • 
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